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Slika 1: Tradicionalni (a) in moderni fenotip burmanke (b) ter kraniofacialni defekt pri 
homozigotih (c, d) (Lyons in sod., 2016). ...................................................................... 7 
Slika 2: Fenotip z belimi lisami, ki so eden izmed pokazateljev udomačenosti pri 







Genotipi in fenotipi izbranih dednih bolezni pri pasemskih mačkah  
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Izvor domače mačke sega približno 10.000 let nazaj, na Bližnji vzhod. Vrsta izvira iz 
podvrste divje mačke Felis silvestris lybica. Čeprav domače mačke živijo v sožitju s 
človekom, se lahko razmnožujejo in živijo brez njegovega nadzora. Parijo se lahko tudi z 
divjimi mačkami, v kolikor pridejo z njimi v stik. Proces domestikacije mačk je vplival na 
mačji genom, posledično pa so se pri domačih mačkah pojavile fenotipske lastnosti, ki jih 
ločujejo od divjih prednikov. Večina pasem mačk se je razvila nedavno iz lokalnih 
nepasemskih populacij domačih mačk. Pasemske mačke so v primerjavi z nepasemskimi 
veliko bolj podvržene genetskim boleznim in anomalijam, kar je posledica zmanjšanja 
genetske baze in naključnega genetskega toka znotraj relativno majhne populacije določene 
pasme. Dedne bolezni in lastnosti po navadi nastanejo kot posledica manjših genetskih 
sprememb znotraj določenih populacij mačk. Identifikacija vzrokov nastanka 
kompleksnejših genetskih defektov je težja, zato v veliko primerih vzrok za dedne 
spremembe še ni znan. Genetsko testiranje je uporabna diagnostična metoda za odkrivanje 
manjših genetskih napak. 
 
Osrednji namen tega diplomskega dela je predstavitev genetskega ozadja pogostih oziroma 
značilnih genetskih bolezni in anomalij, ki se pojavljajo pri pasemskih in nepasemskih 
mačkah. Poleg tega so v nadaljevanju zajete tudi teme, povezane z osrednjo temo diplomske 
naloge, in sicer izvor domače mačke, razvoj pasem, evolucijske prilagoditve genoma, vpliv 
inbridinga v populacijah mačk ter diagnostika dednih bolezni.           
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2 IZVOR IN DOMESTIKACIJA DOMAČE MAČKE 
 
Najstarejša najdba pokopane afriške divje mačke (Felis silvestris libyca) le 40 cm stran od 
pokopanega človeka, v vasi na Cipru nakazuje, da se je mačka zbližala s človekom pred 
približno 9500 leti (Vigne in sod., 2004). Populacije divjih mačk so ohranile genetske 
podpise, ki nakazujejo lokacijo njihovega izvora. Podvrsta Felis silvestris silvestris izvira iz 
Evrope, Felis silvestris cafra iz južne Afrike, Felis silvestris ornata iz centralne Azije, Felis 
silvestris lybica pa iz Bližnjega vzhoda. Svetovna populacija domačih mačk se genotipsko 
razlikuje od vseh podvrst divjih mačk, razen od podvrste Felis silvestris lybica. Genetske 
analize so pokazale, da domače mačke izvirajo iz vsaj petih rodov divjih mačk, ki izvirajo 
iz Bližnjega vzhoda (Driscoll in sod., 2009). Mačke iz Egipta bi prav tako lahko bile potomke 
mačk iz Bližnjega vzhoda, v Egipt pa so najverjetneje prišle s trgovci kot že udomačene 
živali. Mačje mumije s tremi različnimi tipi mitohondrijske DNK iz obdobja mumificiranja 
kažejo na visoko variabilnost mitohondrijske DNK znotraj populacije domačih mačk pred 
okoli 2500 leti. Čeprav so se, kot navajajo Vigne in sod. (2004) začetki domestikacije 
pojavili na Cipru, oziroma kot navajajo Driscoll in sod. (2009), na Bližnjem vzhodu, bi 
Egipčani lahko bili prvi vzreditelji mačk, kar prav tako predstavlja pomemben korak pri 
procesu udomačevanja (Kurushima in sod., 2012). 
 
Glavna posledica hibridizacije je introgresija genov ene vrste v drugo. To lahko rezultira v 
izgubi genov začetnega genskega sklada. Možnost introgresije s hibridizacijo se poveča, ko 
so omogočeni kontakti med divjimi in domačimi sorodnimi vrstami, zaradi zmanjšanja 
bivalnega prostora divjih vrst. V nekaterih področjih je ogroženo preživetje in ohranitev 
populacij evropske divje mačke (Felis silvestris silvestris), zaradi introgresije s hibridizacijo 
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3 PASME MAČK 
 
3.1 DELITEV SVETOVNE POPULACIJE MAČK NA PODPOPULACIJE 
 
Svetovno populacijo mačk delimo na štiri genetsko ločene skupine, in sicer na zahodno-
evropsko, mediteransko, vzhodno-afriško ter azijsko. Evropski naseljenci so prinesli mačke 
iz Evrope v Ameriko, med evropsko in ameriško populacijo mačk pa še ni prišlo do očitnejše 
genetske diferenciacije, zato obe populaciji uvrščamo v zahodno-evropsko skupino. V 
mediteranski regiji je genetska pestrost vseskozi ostala dokaj enakomerno porazdeljena, 
zaradi konstantnega ladijskega prometa in karavan, ter s tem transporta in izmenjave mačk. 
Azijska populacija mačk je genetsko ločena od ostalih populacij, kar kaže na to, da so 
domače mačke na Daljni vzhod prišle relativno zgodaj, temu pa je sledilo dolgo obdobje 
izolacije. Tudi populacije mačk iz različnih delov Azije so med seboj genetsko bolj različne, 
kot populacije znotraj mediteranske ali zahodno-evropske regije (Lipinski in sod., 2008). 
 
3.2 IZVOR IN SORODNOST PASEM 
 
Pasme, ki glede na analizo genetske strukture populacije mačk izvirajo iz evropskih 
nepasemskih populacij mačk so: perzijska mačka, eksotična kratkodlaka mačka, britanska 
kratkodlaka mačka, škotska klapouhka, kartuzijska mačka, ameriška kratkodlaka mačka, 
sfinga, japonska kratkorepa mačka, korniš reks, ragdoll, maine coon, abesinska mačka, 
sibirska mačka, norveška gozdna mačka, manska mačka in egipčanska mačka mau. Iz 
vzhodne mediteranske populacije nepasemskih mačk izvirata pasmi turška van mačka in 
turška angora mačka. Pasma sokoke izvira iz indijskih ali arabskih obmorskih populacij 
mačk. Iz južno-azijske populacije nepasemskih mačk izvirajo burmanska mačka, sveta 
birmanska mačka, havanska rjava mačka, koratska mačka, siamska mačka in singapurska 
mačka (Kurushima in sod., 2013). 
 
Večina pasem mačk se je razvila nedavno, v zadnjih 50 do 75 letih. Številne fenotipske 
lastnosti mačk se dedujejo po osnovnih mendelskih pravilih, saj lahko ena sama relativno 
majhna genetska sprememba v genotipu ene pasme, povzroči nastanek fenotipske lastnosti, 
ki pomeni nastanek nove pasme. Primer lastnosti, ki definira pasmo, je dolžina dlake pri 
perzijskih mačkah in eksotičnih kratkodlakih mačkah. CFA (Cat Fanciers' Association) 
označuje 16 pasem mačk za naravne. Primera naravnih pasem sta koratska mačka in turška 
van mačka. Tovrstne pasme veljajo za specifične izolirane populacije, za povečevanje 
genetske pestrosti pa jih je dovoljeno križati z naključnimi mačkami podobnega izvora. 
Ostale pasme so se razvile s križanjem različnih pasem in celo različnih vrst mačk in jih 
imenujemo hibridi. Hibrid ocicat je nastal s križanjem abesinske in siamske mačke 
(Kurushima in sod., 2013). Primer hibrida, ki je nastal s križanjem dveh različnih vrst mačk, 
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predstavlja bengalka, ki je nastala s križanjem azijske leopardje mačke in različnih pasem 
domače mačke (Johnson-Ory, 1991, cit. po Kurushima in sod., 2013).  
 
4 GENOM MAČKE 
 
4.1 SPLOŠNO O GENOMU 
 
Kot navajajo Menotti-Raymond in sod. (1999), genom mačke sestavlja 19 parov 
kromosomov, genom psa pa 39 parov (Reimann in sod., 1996). Podobno kot genom psa, ki 
kot navajajo Linbald-Toh in sod. (2005), vsebuje okoli 19.300 kodirajočih genov, tudi 
genom mačke predvidoma sestoji iz 19.493 kodirajočih genov (Montague in sod., 2014). 
Kot navaja Nicholas (2003), je ogromno informacij že pridobljenih iz genomov ne-
laboratorijskih živali, med drugim tudi o boleznih in lastnostih mačk, ki ponujajo nove 
priložnosti raziskovanja genetskih osnov kompleksnih in enostavnih lastnosti, značilnih 
genetskih sprememb pridruženih evoluciji zveri ter dovzetnosti gostiteljev za kužne bolezni 
(Montague in sod., 2014). 
 
4.2 EVOLUCIJSKE PRILAGODITVE PRI MAČKAH NA RAVNI GENOMA 
 
Zverem zelo specifične senzorične prilagoditve omogočajo, da potencialni plen pred 
odkritjem učinkovito locirajo (Savage, 1977, cit. po Montague in sod., 2014). Montague in 
sod. (2014) navajajo, da je znanih šest genov, ki so se razvili v povezavi s povečanjem ostrine 
sluha znotraj širšega območja frekvenc, pri predniku zveri in znotraj družine mačk, mutacije 
znotraj teh genov pa so povezane z avtosomno, nesindromno gluhostjo, tako kot dedne 
oblike gluhosti pri ljudeh (Su in sod., 2013). Predpostavlja se, da je povečana ostrina vida v 
pogojih slabše svetlobe, posledica pridobitve selektivno ugodnih aminokislinskih substitucij 
znotraj večjega števila genov (Montague in sod., 2014).  
 
Mačke so za razliko od drugih pripadnikov redu zveri obligatni karnivori (Montague in sod., 
2014). Kot navajajo Rivers in sod. (1975), zaradi nizke aktivnosti nekaterih delta-desaturaz 
mačke niso sposobne sinteze nekaterih esencialnih maščobnih kislin, kar nakazuje na 
alternativni način tvorbe arahidonske kisline, potrebne za normalno reprodukcijo in zdravje 
(Montague in sod., 2014). V genomu mačke je prisotnih več skupin genov, ki so povezani z 
metabolizmom maščob (Montague in sod., 2014). Mnogi izmed teh genov igrajo pomembno 
vlogo pri zdravju in oskrbi mačk, saj so se pri njih z metabolizmom povezani biokemijski 
procesi prilagodili na specializiran način prehrane, v nasprotju z vsejedimi sesalci (Irizarry 
in sod., 2012). 
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Montague in sod. (2014) navajajo, da obstajata dve družini kemosenzoričnih genov, ki sta 
odgovorni za zaznavanje feromonov in vonjav, in sicer repertoar olfaktornih (Or) in 
vomeronazalnih (V1r) genov. Repertoar Or genov pri mački obsega približno 700 
funkcionalnih genov, pri psu več kot 800, repertoar V1r genov pa pri mačkah obsega 21 
funkcionalnih genov, pri psih pa le osem (Montague in sod., 2014). 
 
5 GENETSKE BOLEZNI IN ANOMALIJE PRI DOMAČI MAČKI 
  
Pri mačkah do sedaj skupno poznamo 354 genetsko determiniranih fenotipov/napak, kamor 
prištevamo tudi vse genetske bolezni. Od teh je 108 lastnosti mendelskih, za 74 od njih pa 
so znane domnevne vzročne variante. Izmed vseh znanih genetskih lastnosti pri mačkah, jih 
219 predstavlja potencialne modele za raziskovanje človeških bolezni (OMIA, 2020). 
Genetska lastnost je lahko enostavna ali kompleksna. Enostavne genetske lastnosti in bolezni 
so tiste, za katerih izražanje so odgovorne posamezne specifične mutacije znotraj vzročnih 
(kavzalnih) genov. Za izražanje kompleksnejših lastnosti in bolezni mora priti do hkratnega 
pojava več mutacij, torej vsaka izmed njih posamezno predstavlja tveganje za razvoj bolezni 
(Lyons, 2010). 
 
5.1 DEDNE BOLEZNI PRI PASEMSKIH MAČKAH 
 
5.1.1 Hipertrofična kardiomiopatija (HCM) 
 
HCM je avtosomna dominantna bolezen, z visoko penetranco, ki v odrasli dobi naraste do 
100 % (Kittleson in sod., 1999). Za bolezen pri pasmi maine coon je značilno zmanjšanje 
koncentracije miokardnega MYBPC3 proteina pri prizadetih, v primerjavi z normalnimi 
mačkami, kar je posledica spremembe gvanina v citozin v 31 kodonu znotraj tretjega eksona 
omenjenega gena. Tako se aminokislina alanin spremeni v prolin, kar spremeni strukturo 
nastalega proteina. Omenjena mutacija znotraj gena MYBPC3 se imenuje A31P (Meurs in 
sod., 2005). HCM se pojavlja tudi pri pasmi ragdoll, in sicer gre za spremembo citozina v 
timin v 820 kodonu MYBPC3 gena, kar ima za posledico spremembo aminokisline arginin 
v triptofan, in s tem spremenjeno strukturo proteina. Ta mutacija znotraj MYBPC3 se 
imenuje R820W (Meurs in sod., 2007). Lyons (2010) navaja, da vse mačke, ki imajo 
omenjeni mutaciji ne razvijejo HCM pa tudi obratno, da nekatere mačke s HCM nimajo 
omenjenih mutacij, kar kaže na to, da ti mutaciji prej predstavljata dejavnik tveganja za 
nastanek HCM kot direktni vzročni mutaciji, oziroma, da so za izoblikovanje HCM potrebni 
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5.1.2 Policistična bolezen ledvic (PKD) 
 
Za PKD je značilno, da se deduje kot avtosomna dominantna bolezen (Biller in sod., 1996). 
PKD se pojavlja pri perzijskih in njim sorodnih mačkah. Bolezen povzroča mutacija znotraj 
gena PKD1, in sicer gre za transverzijo citozina v adenin, ki privede do stop kodona v 29 
eksonu omenjenega gena, in s tem do skrajšanja proteina. Vse prizadete mačke so 
heterozigotne za to mutacijo (Lyons in sod., 2004). Ciste na ledvicah se lahko sicer pojavijo 
pri katerikoli mački, in sam fenotip še ne pomeni, da gre za PKD. Pri PKD sta navadno 
prizadeti obe ledvici in prisotnih je več cist, v nasprotju s tem pa se lahko posamične ciste, 
ki niso povezane s PKD pojavijo samo na eni ledvici, tudi pri starejših mačkah (Lyons, 
2010). 
 
5.1.3 Spinalna mišična atrofija (SMA) 
 
Spinalna mišična atrofija je bila opažena pri čistokrvnih maine coon mačkah. Vse prizadete 
mačke so homozigotne za mutantni alel, kar dokazuje, da se bolezen deduje kot avtosomna 
recesivna lastnost, tako kot pri ljudeh. Pri mačkah in ljudeh SMA nastane kot posledica 
izgube spodnjih motoričnih nevronov. Starost mačke ob pričetku bolezni je med 13 in 17 
tedni, bolezen pa postane očitna pri starosti štiri do pet mesecev, zlasti v mišicah zgornjega 
dela zadnjih okončin. Po začetnih četrtih do osmih mesecih napredovanja bolezni, se izguba 
mišične funkcije upočasni in bolezensko stanje se pri prizadetih mačkah stabilizira (He in 
sod., 2005). Visoka evolucijska ohranjenost gena LIX1 kaže na to, da je funkcija njegovega 
produkta esencialna in, da delecija 140 baznih parov znotraj tega gena, ki ima za posledico 
prekinitev ekspresije le-tega, predstavlja vzrok za nastanek SMA pri mačkah. Funkcija 
omenjenega gena je potrebna za vzdrževanje motoričnih nevronov, kar je potencialno lahko 
pomembno tudi pri človeški obliki SMA, saj se gen LIX1 v veliki meri izraža v hrbtenjači 
obeh speciesov. Možno je skupno delovanje produktov genov LIX1 in SMN1, ki je 
najpogosteje mutiran gen pri človeški obliki SMA, vključen v vzdrževanje motoričnih 
nevronov. Patologija SMA, ki je tkivno-specifična, bi lahko bila pogojena z izgubo funkcije 
LIX1, kot posledice mutacije na lokusu, kjer se nahaja gen SMN1 ali na lokusu LIX1. 
Funkcija gena LIX1 je še neznana, njeno razkritje pa bi lahko prineslo nov vpogled v 
mehanizem SMA, odgovore na temeljna vprašanja o razvoju, vzdrževanju in funkciji 
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Pri nekaterih pasmah mačk se pojavljajo tako genetsko kot ne-genetsko pogojeni problemi 
z zdravjem, kot posledica zaželene konformacije pri določeni pasmi (Lyons, 2010). Pri 
domačih živalih na odbiro pogosto vplivajo kraniofacialne različice, ki so del definicije 
določene pasme. Pri mnogih pasmah mačk in psov so stanja, ki pri ljudeh predstavljajo 
abnormalnosti ter resnejše kraniofacialne defekte, opredeljena kot pasemske značilnosti. 
Tovrstne pasme zato zaradi svoje priljubljenosti predstavljajo odlične modele za razvoj 
obraza pri človeku. Mačja pasma z ekstremnim brahicefalnim fenotipom je burmanska 
mačka. Pri tradicionalnih linijah burmanskih mačk v nasprotju s sodobnimi, ni izražen tako 
ekstremen fenotip. Defekt srednje linije obraza se deduje kot avtosomalno recesivna lastnost, 
ker pa prenašalci mutacije kažejo brahicefalni fenotip in so zato pogosteje odbrani znotraj 
pasme, je bila lastnost opisana tudi kot kodominantna. ALX1 je domnevno glavni gen, ki 
nadzira strukturo obraznega dela lobanje in delecija 12 baznih parov znotraj le-tega je 
povezana z brahicefalijo pri burmanskih mačkah. Omenjena mutacija pa ni bila odkrita pri 
nobeni drugi brahicefalni pasmi, kot so perzijske mačke, eksotične kratkodlake mačke in 
britanske kratkodlake mačke. Burmanske mačke zaželenega brahicefalnega fenotipa so za 
mutacijo znotraj gena ALX1 heterozigotne, pri homozigotnih mačkah pa se izrazi resnejši 
fenotip z zgodnjo smrtjo (Priloga A) (Lyons in sod., 2016). 
 
 
Slika 1: Tradicionalni (a) in moderni fenotip burmanske mačke (b) ter kraniofacialni defekt pri homozigotih (c, d) (Lyons 
in sod., 2016). 
  
5.2 DEDNE BOLEZNI PRI NEPASEMSKIH MAČKAH 
 
5.2.1 Hipertrofična kardiomiopatija (HCM) 
 
Sonografija srca pri predstavniku domačih kratkodlakih mačk, je pokazala zadebelitev stene 
levega ventrikla, diagnosticirali pa so mu tromboembolijo distalnega dela aorte, 
najverjetneje kot posledico HCM. Edina samica iz istega legla kot zgoraj omenjeni samec, 
je nenadoma poginila v starosti dveh let. Genetska analiza je pri samcu pokazala odsotnost 
Jakun A. Genetika dednih bolezni pri mački (Felis catus). 
   Dipl. delo (UN). Ljubljana, Univ. v Ljubljani, Biotehniška fakulteta, Oddelek za zootehniko, 2020 
8 
 
mutacij A31P in R820W znotraj gena MYBPC3, znotraj gena MYH7 pa je bil odkrit 
domneven vzrok za nastanek bolezni, in sicer sprememba enega baznega para (gvanina v 
adenin), posledica katerega je zamenjava glutaminske kisline z lizinom (Schipper in sod., 
2019). Čeprav za enkrat še ni dovolj dokazov za uvrstitev odkrite mutacije med patogenetske 
vzroke, gre za prvo objavljeno mutacijo znotraj gena MYH7 pri nepasemski mački s HCM 
(Gil-Ortuño in sod., 2020). Ta mutacija je bila odkrita tudi pri ljudeh, pri katerih se, tako kot 
pri mačkah, redko pojavlja. Pojav enake mutacije pri obeh vrstah nakazuje na podobnost 
genetskega ozadje mačje in človeške oblike HCM (Schipper in sod., 2019). 
 
5.2.2 Deficienca adhezije levkocitov (LAD) 
 
Deficienca adhezije levkocitov se deduje kot avtosomna recesivna lastnost (Debenham in 
sod., 2002). Pri dveh mesecih starosti, se je pri predstavniku domačih dolgodlakih mačk 
razvilo hudo vnetje dlesni in periodontitis, do devetega meseca starosti pa je izgubil vse 
stalne zobe. Prebolel je številne ponavljajoče se okužbe in vnetja, na antibiotike se je slabo 
odzival, kar je značilno za dedni defekt levkocitov. Vzrok za bolezen je mutacija v genu 
ITGB2, ki kodira ẞ2 verigo CD18 levkocitnega integrina. Gre za delecijo 24 baznih parov 
znotraj omenjenega gena, posledica katere je skrajšan protein CD18. Pri hujših primerih 
LAD na levkocitih sploh ne pride do izražanja ẞ2 verige omenjenega integrina. Mačja oblika 
LAD je podobna oblikam pri drugih vrstah, klinični potek bolezni pa je pri mačkah nekoliko 
lažji. LAD se pri mačkah pojavlja redko, pasja oblika LAD pri setrih in LAD pri 
holštajnskem govedu pa sta predmet genetskega testiranja (Bauer Jr. in sod., 2017). 
 
5.2.3 Ehlers-Danlos sindrom (EDS) 
 
Ehlers-Danlos sindrom predstavlja genetsko in klinično heterogeno skupino dednih obolenj 
vezivnega tkiva. Nastane kot posledica napačno zgrajene spiralne strukture kolagena ali 
njegove pomanjkljive sinteze (Spycher in sod., 2018). EDS se lahko deduje kot avtosomna 
dominantna ali recesivna lastnost, kar je odvisno od vzročne mutacije (Malfait in sod., 2010). 
Pri prizadeti predstavnici kratkodlakih domačih mačk, je bila odkrita delecija enega baznega 
para znotraj eksona 43 v genu COL5A1. Znanje o funkcionalnem učinku mutacij znotraj 
gena COL5A1 pri človeku kaže, da predhodno opisana mutacija predstavlja vzrok za 
nastanek EDS pri mački (Spycher in sod., 2018). 
5.3 DIAGNOSTIKA GENETSKIH BOLEZNI 
 
Karakteristike, ki razlikujejo genetsko pogojena stanja od idiopatskih, sporadičnih, so 
naslednje: nizka starost ob začetku bolezni, prisotnost v majhnih, zaprtih populacijah, 
bilateralna in/ali večkratna fenotipska sprememba, uniformnost spremembe, znaki 
inbridinga ter višja starost staršev ob rojstvu potomcev (Lyons, 2010). Genetsko testiranje 
je vse bolj priljubljeno sredstvo veterinarske medicine za diagnostiko genetsko pogojenih 
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lastnosti in bolezni pri domačih mačkah. Rezultati genetskih testov identificirajo prenašalce 
lastnosti, vplivajo na prognozo in zdravljenje bolezni ter napovedujejo pojavnost lastnosti 
za rejske programe. Eden izmed ciljev identifikacije vzročnih mutacij za genetske bolezni, 
je poleg kontrole njihove pojavnosti, tudi korekcija defektov z gensko usmerjenimi 
terapijami (Lyons, 2015). 
 
Večina genetskih testov se uporablja za testiranje na lastnosti in bolezni z majhno 
variabilnostjo izražanja, skoraj popolno penetranco ter s pričetkom izražanja pri nizki 
starosti, obstajajo pa tudi bolj heterogeni primeri izražanja lastnosti. Prisotnost klinične 
prezentacije in resnost bolezni sta posledično odvisni od popolnosti penetrance, starosti ob 
začetku bolezni, variabilnosti izražanja, heterogenosti bolezni, natančnosti genetskega 
testiranja in ustreznosti klinične diagnoze. Čeprav se določena bolezen navadno pojavlja le 
pri določeni pasmi, lahko mutacijo za to bolezen najdemo tudi pri drugih pasmah, saj je 
nekatere pasme dovoljeno pariti med seboj. Veljavnost določenega testa pri različnih pasmah 
je pomembna zaradi heterogenosti bolezni. Negativen rezultat testa za določeno bolezen pri 
mački določene pasme, ki kaže ustrezne klinične znake za to bolezen, še ne pomeni, da 
mačka te bolezni nima, če učinkovitost opravljenega testa pri tej pasmi ni dokazana (Lyons, 
2010). 
 
5.4 VLOGA INBREEDINGA PRI POJAVU DEDNIH BOLEZNI 
 
Prisotnost bolezni v zaprti ali majhni populaciji ter pokazatelji inbridinga kažejo na to, da je 
bolezen genetsko pogojena. Pri skoraj vsaki pasmi obstaja kakšna relativno pogosta genetska 
težava, zato nobene pasme ne moremo smatrati za bolj zdravo od druge. Tudi pri 
nepasemskih mačkah najdemo okvarjene gene, vendar pri njih nizka stopnja parjenja v 
sorodstvu preprečuje povečano pojavnost genetskih bolezni. Rejci mačk si lahko pri svojih 
odločitvah, z namenom vzreje zdravih mačk dobrega tipa in temperamenta, pomagajo s 
številnimi genetskimi testi. Mačk, ki so heterozigoti za določeno vzročno mutacijo ne bi 
smeli uporabljati za vzrejo, temveč bi jih morali zamenjati s tistimi, pri katerih je rezultat 
testa za to mutacijo negativen. Priporočljivo je počasno izkoreninjenje zelo pogostih dednih 
bolezni, pri čemer pa se je treba zavedati, da bi hitra odstranitev prevelikega števila živali 
lahko privedla do depresije zaradi inbridinga. Ključnega pomena pri eradikaciji dednih 
bolezni so torej dobre rejske odločitve in uravnotežena raznolikost v populaciji (Lyons, 
2010). Rejci pasem z opaženo visoko stopnjo inbridinga, bi morali pozornost nameniti 
povečanju genetske pestrosti znotraj pasme, pri pasmah z nizko FIS pa je ravno obratno 
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6 SELEKCIJSKI PODPIS V PROCESU DOMESTIKACIJE IN FORMIRANJA PASEM 
 
Pasemske mačke predstavljajo edino popolnoma udomačeno populacijo domačih mačk. Vse 
ostale populacije so le delno udomačene in s človekom živijo v priskledniškem razmerju 
(Bradshaw in sod., 1999). Kot navajajo Montague in sod. (2014), je učinek procesa 
domestikacije na genom mačke skromen, in sicer zaradi križanj domačih mačk z divjimi ter 
nedavne divergence populacij divjih in domačih mačk (Driscoll in sod., 2007). Pomanjkanje 
vedenjskih in morfoloških razlik med domačimi in divjimi mačkami prav tako nakazuje na 
skromen učinek domestikacije na mačji genom (Montague in sod., 2014).  
 
Identificiranih je 13 genov znotraj petih kromosomskih regij, ki so bile med procesom 
domestikacije domnevno pod vplivom selekcije. Geni znotraj vsake od teh petih 
kromosomskih regij imajo pomembno vlogo pri nevroloških procesih, ki imajo vpliv na 
vedenje pogojeno z nagrajevanjem (Montague in sod., 2014). Selekcija na krotkost je 
posledica navajanja na človeka, zaradi nagrajevanja s hrano. Hipoteza o domestikacijskem 
sindromu predpostavlja, da je selekcija na krotkost med procesom udomačevanja pri 
domačih živalih privedla do blagega pomanjkanja celic živčnega grebena med embrionalnim 
razvojem, kar ima za posledico spremembo nekaterih morfoloških in fizioloških lastnosti. 
Neposredni posledici redukcije celic živčnega grebena v nadledvičnih žlezah in simpatičnih 
ganglijih, sta zmanjšana stres in strah pred ljudmi, ki sta selekcionirani lastnosti. Kot 
stranske posledice so se skupaj s prej omenjenima lastnostma pojavile bele lise, povešeni 
uhlji ter zmanjšan gobec, čeljusti in zobje. Potencialna posredna stranska posledica redukcije 
celic živčnega grebena je zmanjšanje velikosti sprednjega dela možganov (Wilkins in sod., 
2014). 
 
Večina pasem mačk je nastala nedavno, z uporabo različnih rejskih strategij in selekcijskih 
pritiskov, večina barvnih variant pa se je razvila že med procesom udomačevanja, pred 
razvojem pasem. Bele lise na kožuhu so eden izmed pokazateljev udomačenosti. Pri mačkah 
fenotipi z belimi lisami lahko variirajo od popolnoma bele, prek vmesnega lisastega fenotipa, 
do bele barve samo na šapicah. Fenotip z belimi šapicami (gloving) je značilnost svetih 
birmanskih mačk (Montague in sod., 2014). Vzrok za nastanek fenotipa z belimi lisami 
predstavlja insercija 623 baznih parov v intronu ena, znotraj gena KIT (David in sod., 2014). 
Genetske analize so izključile povezanost tega dominantnega alela z belim vzorcem 
obarvanosti pri sveti birmanski mački. S sekvenciranjem DNK sta bili pri svetih birmanskih 
mačkah v šestem eksonu gena KIT identificirani dve sosednji drugačnosmiselni mutaciji, ki 
sta bili v skladu z njihovim belim vzorcem. Frekvenca birmanskega gloving haplotipa pri 
pasmi ragdoll je precej nizka, kljub temu, da si pasmi delita zelo podoben bel vzorec. Tudi 
znotraj naključne populacije nepasemskih mačk je frekvenca tega haplotipa nizka (10 %), 
kar nakazuje na fiksacijo vzročne mutacije znotraj pasme sveta birmanska mačka, ki je 
posledica močne selekcije v kratkem časovnem obdobju (Montague in sod., 2014). 
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Slika 2: Fenotip z belimi lisami, ki so eden izmed pokazateljev udomačenosti pri mačkah. 
 
7 REJSKE STRATEGIJE, SELEKCIJA IN NEZNANE VZROČNE VARIANTE 
 
7.1 SPLOŠNO O REJSKIH STRATEGIJAH IN SELEKCIJI PRI MAČKAH 
 
Kot navaja Lyons (2012), pasemske mačke predstavljajo majhen delež populacije mačk, v 
ZDA zgolj približno 15 % (Louwerens in sod., 2005). Pasemske mačke so potomke 
nepasemskih mačk odbranih na določene lastnosti. Pri psih je situacija ravno obratna, saj je 
večina mešancev v razvitih državah potomcev različnih pasem. V nasprotju z večino 
registrov psov, združenja za vzrejo mačk, z namenom zmanjšanja učinkov depresije zaradi 
inbridinga in izboljšanja zdravja populacij pasemskih mačk, pogosto širijo genetsko 
raznolikost znotraj pasem s križanjem s predstavniki nepasemskih, predniških populacij 
mačk. V primerjavi z drugimi udomačenimi vrstami, je vpliv selekcije na mačji genom manj 
intenziven. Selekcija s strani človeka je pri mačkah osredotočena na estetske lastnosti, pri 
drugih domačih živalih pa je poudarek na kompleksnejših lastnostih in vedenjskih vzorcih 
(Kurushima in sod., 2013). 
 
7.2 GENETSKE BOLEZNI Z NEZNANIMI VZROČNIMI VARIANTAMI 
 
Za 238 genetskih lastnosti oziroma bolezni pri mačkah od skupno 354, vzročne mutacije še 
niso znane (OMIA, 2020). Kot navaja Lyons (2010), sta izpah pogačice pri abesinskih 
mačkah in displazija kolkov pri maine coon pasmi primera genetskih defektov, ki nastanejo 
kot posledica selekcije na želeno konformacijo, vzročne mutacije za nastanek omenjenih 
anomalij pa še niso znane (OMIA, 2020). Pri tovrstnih kompleksnejših genetskih problemih 
je določanje števila in učinkov vzročnih genov težko, zato dobre rejske prakse v takih 
primerih predstavljajo boljšo preventivo, kot bi jo lahko genetsko testiranje (Lyons, 2010). 
Tudi za nastanek, kot navaja Harvey (1989), najpogostejše dedne bolezni dihal, 
brahicefaličnega respiratornega obstruktivnega sindroma, vzrok še ni znan (OMIA, 2020). 
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Dedne bolezni nastanejo kot posledica mutacij na ravni nukleotidov, ki imajo za posledico 
spremembo zaporedja aminokislin in s tem strukture proteinov. Pogosteje se pojavljajo 
znotraj populacij pasemskih mačk, pri nepasemskih mačkah pa so bili odkriti le posamezni 
primeri. Pri nekaterih pasmah mačk se pojavljajo tako genetsko kot ne-genetsko pogojeni 
problemi z zdravjem, kot posledica zaželene konformacije pri določeni pasmi. Dobre rejske 
odločitve in uravnotežena raznolikost v populaciji so ključnega pomena pri eradikaciji 
dednih bolezni. Selekcija na krotkost med procesom udomačevanja pri domačih živalih je 
privedla do blagega pomanjkanja celic živčnega grebena med embrionalnim razvojem, kar 
ima za posledico spremembo nekaterih morfoloških in fizioloških lastnosti. Združenja za 
vzrejo mačk, z namenom zmanjšanja učinkov depresije zaradi inbridinga in izboljšanja 
zdravja populacij pasemskih mačk, pogosto širijo genetsko raznolikost znotraj pasem s 
križanjem s predstavniki nepasemskih, predniških populacij mačk. Selekcija s strani človeka 
je pri mačkah osredotočena na estetske lastnosti, pri drugih domačih živalih pa je poudarek 
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Genotipi in fenotipi izbranih dednih bolezni pri pasemskih mačkah (Biller in sod., 1996; 
Fyfe in sod., 2006; He in sod., 2005; Kittleson in sod., 1999; Lyons in sod., 2004; Lyons 
2010; Lyons in sod., 2016; Meurs in sod., 2005; Meurs in sod., 2007). 
 


















v nižji starosti. 
Možna sta pričetek 
bolezni v višji 





perzijka PKD1 avtosomno 
dominantno 
Homozigoti še 
niso bili odkriti, 
















Ni znakov bolezni, 
prenašalci. 
Brahicefalija burmanka ALX1 avtosomno 
kodominantno 
Hujši defekt, 
prizadeti mucki 
so mrtvorojeni. 
Zaželena pasemska 
lastnost znotraj 
sodobnih linij 
burmank. 
 
 
